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- PROTEINES,  presentes  partout,  exercent  les 
fonctions  biologiques 

-L'  ADN  (Acide  DesoxyriboNucleique) 

dans  le  noyau  de  la  cellule 

sous  forme  de  chromosomes 

porte  ('information  genetique  (les  genes) 
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nts  fonda 

proteines 

PROTEINES,  presentes  partout,  exercent  les 

fonctions  biologiques 

= Polymeres  d'acides  amines  (AA)  c-a-d  que 
ce  sont  des  chaines  d'AA  relies  entre  eux. 

il  y a 20  AA  : glycine,  serine,  arginine  etc.... 

A la  base  de  toutes  les  fonctions  biologiques  : 

structure,  enzymes,  effecteurs  de  differentes 
fonctions 

C'est  la  sequence  en  AA  qui  determine  la 
structure  dans  I'espace  de  la  proteine  et  sa  fonction 
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Les  proteines  sont  des  biomolecules  r 

essentielles  pour  le  maintien  de  la  structure  d'une  cellule, 

et  pour  effectuer  la  plupart  des  fonctions  des  cellules  vivantes. 

Elies  sont  composees  d unites  individuelles,  appelees  acides  amines 
II  existe  20  differents  acides  amines. 

Ils  s'assemblent  pour  former  des  chaines  de  longueurs  variables  dont 
I'ensemble  forme  les  proteines. 

L'ordre  des  acides  amines  determine  la  structure  et  la  fonction  de  la 
proteine.  Cet  ordre  est  specifie  par  les  genes. 
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Les  proteines  d e s organism  e s v iva  n ts  so  n t c la  ssifie  e s selon  leurs  roles 
biologiques: 


Enzymatique  - p rote  In  e s qui  declenchent  toutes  le  s re  a ctio  n s 
chimiques  quise  produisent  dans  les  cellules  des  organism  es  vivants. 

Transport  - proteines  qui  tra  n sp  o rte  nt  d'autres  substances  dans  tout 
le  corps  ou  les  molecules  a t ravers  les  membranes  de  cellules.  Par 
exam  ple,  la  proteins  d'hem  oglobine  transports  I'oxygene  des 
poumons  a u x au  tie  spa  r t le  s d u corps. 

Structural  - proteines  qui  a id  e n t le  s fo  n ctio  n s d ’a  p p u I dans  le  corps. 
Par  e x e m p le , la  k e ra  tin  e e st  la  p rote  in  e qui  e s t im  portante  pour 
Tapport  de  cheveux  et  autre s parties  de  la  peau. 

Stockage  - proteines  quiemmagasinent  les  a c id  e s amines.  Par 
e x e m p le , la  c a se  in  e e st  la  p ro  te  in  e d u lait  qui  fournit  une  sou  rce 
decides  amines  pour  les  bebes  de  mammiferes. 

H o r m o n a I - proteines  qui  coord  on  in  ent  des  a ctiv  it  e s du  corps.  Par 
e x e m p le , I1  in  su  I in  e e st  1 1 h o r m one  d e la  p rote  in  e sec  re  te  e par  le 
pancreas  qui  regie  le  niveau  de  sucre  dans  le  sang. 


Etc. . !.(contractiles  comme  myosine  des  muscles, 
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ADN  (Acide  DesoxyriboNucleique),  dans  le  noyau 
cellulaire,  sous  forme  de  chromatine/chromosomes 

= Polymeres  de  nucleotides  (base  + sucre  + P) 

II  y en  a 4,  differents  selon  la  base  du  nucleotide  : A 
(Adenine),  T (Thymine)  , G (guanine),  C (Cytosine) 


= le  support  de  I'information  genetique  : 

capable  de  se  dupliquer  : 1 chaine  d'ADN  mere 
2 chaines  d'ADN  filles  identiques  a la  chaine  mere 

capable  de  coder  les  proteines 
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ADN=2  brins  complementaires  (A-T  , G-C) 
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!Sm i m UC:;:  1 1 H v-  H CT1IF 


Toutes  les  cellules  de  I'organisme,  issues  d'une  seule 
formee  au  moment  de  la  fecondation,  ont  le  meme  ADN. 

Cela  est  possible  du  fait  que  la  sequence  en  nucleotides 
de  I'ADN  (=  I'information  genetique)  peut  etre  copiee. 

Le  cycle  cellulaire 

- 1 cellule  (cellule-mere)  avec  ADN 

- copie  de  I'ADN  ->  cellule  avec  2 copies  de  tout  son  ADN 

-division  cellulaire  (mitose)  : 2 cellules  filles  qui  regoivent  chacune 
une  copie  de  I'ADN 

- Les  2 cellules-filles  sont  identiques  a la  cellule-mere,  elles  ont  le 
meme  ADN  (la  meme  sequence  de  nucleotides) 
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complementaires  se 
separent 


Chacun  sert  a la 
synthese  d’un  brin 
complementaire 

A en  face  de  T 

C en  face  de  G 


Y.LAMBREY-  genetique-IFSI-2006 


11 


http://www.jesuisetudiant.com  N'hesitez  Pas  de  Visiter  Notre  Site  Un  assistant  Scolaire  Polyvalent 

BBffl  Hf  5 1 u , rjn 


A une  sequence  de  bases  de  I'ADN  (un  gene)  correspond 
une  sequence  en  AA  d'une  proteine  : 

La  synthese  des  proteines  resulte  d'un  processus 
complexe  qui  fait  qu'une  sequence  particuliere  de  I'ADN 
conduit  a une  sequence  particuliere  d'AA  et  done  a une 
proteine  definie  : en  resume  2 phases 

-Transcription  : ADN  (dans  le  noyau)  copie  en  ARN  (ARNm  ou  ARN 
messager)  : meme  sequence  que  I'ADN  (le  desoxyribose  est 
remplace  par  le  ribose  d'ou  le  nom  Acide  RiboNucleique,),  si  ce  n'est 
que  la  base  Uracile  (U)  remplace  le  thymine  (T). 

- I'ARNm  passe  dans  le  cytoplasme 

- Traduction  : La  sequence  en  nucleotides  de  I'ARN  est  traduite  dans 
le  cytoplasme  en  proteine.  Sa  sequence  en  AA,  (et  done  sa  structure 
et  sa  fonction)  est  entierement  definie  par  la  sequence  de  I'ARNm 
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A une  sequence  de  bases  de  I'ADN  (un  gene)  correspond 
une  sequence  en  AA  d'une  proteine. 

- ADN  = alphabet  a 4 lettres 

- Proteines  = alphabet  a 20  lettres 

La  correspondance  entre  ces  2 alphabets  ? 

Chaque  AA  est  code  par  un  triplet  de  nucleotides 
(=codon)  , ce  qui  est  le  minimum  pour  pouvoir  coder 
tous  les  20  AA. 

-Sequence  de  1 nucleotide  : 4 possibilites 

- Sequence  de  2 nucleotides  : 4 x4  possibilites  = 16 

- Sequence  de  3 nucleotides  : 4x4x4  possibilites  = 64 
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a> 

go 

CO 

-O 


2nd  base  in  codon 


u 

C 

A 

G 

Phe 

Ser 

Tyr 

Cys 

U 1 

u 

PhB 

Ser 

Tyr 

Cys 

C 

Leu 

Ser 

STOP 

STOP 

A 

Leu 

Ser 

STOP 

Trp 

G 

Leu 

Pro 

His 

Arg 

U 

r 

Leu 

Pro 

His 

Arg 

C 

Leu 

Pro 

Gin 

Arg 

A 

Leu 

Pro 

Gin 

Arg 

G 

lie 

Thr 

Asm 

Ser 

U 

A 

lie 

Thr 

Asn 

Ser 

C 

M 

He 

Thr 

Lys 

Arg 

A 

Met 

Thr 

Lys 

Arg 

G 

Val 

Ala 

Asp 

Gly 

U 

Val 

Ala 

Asp 

Gly 

C 

VJ 

Val 

Ala 

Glu 

Gly 

A 

Val 

Ala 

Gtu 

Gly 

G 

Ex  : AUC  4 Isoleucine  (lie)  ; ACC  4 Threonine  (Thr) 
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AGA 

UUA 

AGC 

aGG 

UUG 

AGU 

GCA 

CGA 

GGA 

CUA 

CCA 

UCA 

ACA 

GUA 

GCC 

CGC 

GGC 

AUA 

CUC 

ccc 

UCC 

ACC 

GUC 

UAA 

GCG 

CGG 

GAC 

AAC 

UGC 

GAA 

CAA 

GGG 

CAC 

AUC 

CUG 

AAA 

UUC 

CCG 

UCG 

ACG 

UAC 

GUG 

UAG 

GCU 

CGU 

GAU 

AAU 

UGU 

GAG 

CAG 

GGU 

CAJ 

AUU 

CUU 

AAG  AUG 

UUU 

ecu 

UCU 

ACU 

UGG  UAU 

GUU 

UGA 

a * 

AfQ 

Aip 

Asn 

Cv* 

V'V 

Hu 

IIC 

l$v> 

Iff  Mtt 

IV 

ftp 

Sr 

Tta 

Trp  Tyf 

V«l 

flop 

ARONCtQGH  I LKMfPSTWYV 


AUG  4 Methionine  (Met) ; 

CUU,  CUC,  CUA,  CUG  Leucine  (Leu) 

UAA,  UAG  et  UGA  ^ aucun  AA  = codon  stop 

Plusieurs  codons  (triplets)  peuvent  coder  le  meme  AA 
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/i  " v 


DOUBLE 

HELICE 

D'ADN 


t 


\ \ 

m a a \ 

»,W  X \ 

*/  i j 7 \ \ 

fWf/  \ 

\ \i  k'f  « hv  v* 

' W' 


li  C A a \ 

H ( A « A K \ 


£3  5' 


BRIN 
D:ADN  3' 


CODANT  jlj  |Tj  A C C C G A 


ARN 

MESSAGER 


P S flJli  IfSiI SI  HI  wl  311 § P 5 “T" 

— 3 


codon  1 codon  ? codon  3 codon  4 codon  5 codon  6 codon  7 codon  8 


TRADUCTION 


PROTEINE 


METHIONINE  GLVCINF  SliRINE  ISOLEUCINE  GLYCINE  ALANINE  ALANINE  SERINE 
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d’une  base  par  une  autre.  Les  consequences  sont  variables  : 


Ex  du  codon  UAU  qui  code  pour  la  tyrosine  : 

Pas  de  consequence  : 

UAU  4 UAC  1 UAC  code  aussi  pour  Tyr 

Remplacemei™  d’un  AA  par  un  auti'e : 

UAU  4 AAU  I Tyr  remplace  par  Asn  (Asparagine) 

Cela  peut  avoir  ou  non  des  consequences  sur  les  fonctions  de  la 
proteine 

Arret  premature  de  la  synthese  de  la  chaine  proteique  : 
UAU  4 UAG  : UAG  est  un  codon  stop,  la  synthese  de  la  chaine 
proteique  s’arrete  a son  niveau.  Cela  entraine  sou  vent  une  perte  de 
fonction 


Y.LAMBREY-  genetique-IFSI-2006 


17 


http://www.jesuisetudiant.com 


N'hesitez  Pas  de  Visiter  Notre  Site 


Un  assistant  Scolaire  Polyvalent 


GENES 

ET  CHROMOSOMES 
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que  l’on  peut  considerer  comme  de  tres  longues  chaines 
d’ADN  avec  une  succession  de  nombreux  genes 
(separes  par  des  parties  non  codantes  d’ADN) 


Chaque  espece  est  caracterise  par  un  nombre  defini  de 
Chromosomes,  ou  plutot  de  paires  de  chromosomes 
Chez  l’homme,  N = 23  : 23  paires  de  chromosomes 
(soit  46  chromosomes). 

- Les  chromosomes  d’une  paire  sont  dits  HOMOLOGUES 
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"22  paires  d’autosomes,  numerotees  de  1 a 22 

- 1 paire  de  gonosomes  ou  chromosomes  sexuels,  qui  est 

particuliere. 
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Hqui  son™  differents  : X esrun  grand  chromosome  qui 
consent  de  norabreux  genes  IndispensaMes  ala  vie, 

Y un  tres  pell  chromosome  qui  conmenl  surtoul  des  genes 
i8ip!ques  dans  la  determination  du  sexe  masculin. 

-Le  sexe  est  determine  parla  nature  de  la  paire  de 
gonosomes  : 

XX  4 sexe  feminin  , 

XY  4 sexe  masculin 
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il DTI O i 1 1/ ALLELE  EL  LE  LOCUS 


SUn  gene  donne  occupe  un  effiplacemen| donne  sur  un 
chromosome  donne  = LOCUS 

Ha  un  locus  donne, if  y a un  gene  qui  code  pour  une 
protelne  donnee.  Mais|es  genes  de  ce  locus  peuvent 
presenter  des  variantes  Bdes  jWBIEBitUS 

- Dans  une  cellule  a 2 N chromosomes,  pour  chaque  gene, IT 
y a done  un  allele  paternel  (sur  le  chromosome  paternel),  et 
un  allele  maternel  (sur  le  chromosome  maternel) 
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iT  DTI  DilD  DTI  DM  DZ  Y D DTTE 
ET  DTIETTYi  DZ  Y D DTJE 


Homolog  lies, 
nrtais  pas  identities  ! 


Au  locus  2 (gene  2),  les  2 

alleles  sonfldennques 
(Allele  A)  * 

WomoMgow^^^ 


Au  locus  5 (gene  5),  les  2 
alleles  sont  differents 
(Alleles  C et  D) : 

HETEROZYGOTE 
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iK/rrOiTJ  dj  siiKffPi  nr.i ; ua 

UA  D OMMAM  CE  ET  EE  CESSI  VTJE 


L’ ensemble  des  alleles  presents  sur|es  chromosomes 
constituent  le  GENOTYPE 


Les  consequences  visibles  de  la  presence  de  lets  ou  pis 
alleles,  pour  l’individu,  constituent  le  PHENOTYPE 


Un  allele  qui  s’ exprime  au  niveau  phenoty  pique  chaque 
fois  qu  w est  present  est  DOMINANT 


Un  allele  qui  ne  s’ exprime  au  niveau  phenoty  pique  que  si 
la  personne  est  homozygote  est  RECESSIF 
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Sur  un  chromosome  (le  N°9),  1 y atterlocus  ABO  ou  se  trouventfis  genes  ABO. 
-On  connait  3 principaux  alleles,  A,  B et  O qui  determinent  le  groupe  ABO  de 
l’individu. 

- 4 Groupes  ABO  en  fonction  des  antigenes  sur  le  globule  rouge  : A (Ag  A),  B 
(Ag  B) , AB  (Ag  A et  B),  O (rien) 

! A commande|a  fabrication  delAg  A,  B ce|!e  de  L’AgB,  O ne  fait  rien 
(silencieux) 


Genotype 

A/A 

A/O 

B/B 

B/O 

A/B 

0/0 

Phenotype 

A 

A 

B 

B 

AB 

O 

A est  dominant  sur  O qui  est  recessif  par  rapport  a A 


B est  dominant  sur  0 qui  est  recessif  par  rapport  a B 
A et  B sont  codominants 
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II  peut  y avoir  des  transmissions  intermediates  : Ex  chez  vegetaux  : 
2 alleles  R (rouge) , B (blanc) : 3 genotypes  possibles 

R/R  ^ Rouge  ; B/B  Blanc  ; R/B  Rose 


Par  ailleurs  le  caractere  dominant  ou  recessif  depend  souvent  du 
niveau  d’  analyse  du  phenotype. 

Ainsiles  genes  A et  B des  groupes  ABO  codent  pour  des  enzymes, 
appelees  A et  B qui  ajoutent  des  sucres  a un  precurseur  (appele  H)  et 
ce  sont  ces  sucres  (differents  pour  A et  B)  qui  sont  antigeniques.BOr 
le  gene  O code  aussi  pour  une  proteine,  mais  depourvue  de  toute 
activite  enzymatique. 

Si  le  phenotype  ABO  est  analyse  au  niveau  proteique,  A ne  peut  etre 
considere  comme  dominant  sur  O : on  retrouve  1’ enzyme  A et  la 
proteine  O chez  les  sujets  de  genotype  A/0 


Y.LAMBREY-  genetique-IFSI-2006 


26 


P<^g®#Hplusieurs  genes  diffdrents  peuvent  participe#a  un 
caractere.  Ex.  de  la  couleur  de  la  peau. 

Un  caractere  genetique,  de  transmission  dominante  (un  seul  allele 
suffit)  peut  s’exprimer  ou  non  selon  les  individus,  ou  s’exprimer 
plus  ou  moins  (fonction  d’autres  genes  et/ou  de  l’environnement)  on 
parle  alors  de  penetrance  incomplete  ou  d’ expression  variable. 


Y.LAMBREY-  genetique-IFSI-2006 


27 


http://www.jesuisetudiant.com 


N'hesitez  Pas  de  Visiter  Notre  Site 


Un  assistant  Scolaire  Polyvalent 


ITOSE  ET  MEIOSE 

ORIGINE  DE  LA 
DIVERSITE 
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Prophase  : condensation  Metaphase  : les  chromosomes  Anaphase  : separation  des  2 
de  la  chro marine.  En  fin  de  dupliques  s'aJignent  sur  la  chromatides  de  chaque  Telophase  : constitution  des 

prophase , l'enveloppe  "plaque  equate liale  " . chromosome  qui  migrent  deux  cellules  filles , un 

nucleaire  disparate.  vers  les  poles  cellulaires  nouveau  cycle  commence. 


Les  46  chromosomes  sont  dupliques  en  2 chromatides 
identiques,  reunis  au  niveau  du  centromere. 


Pour  chaque  chromosome,  les  chromatides  se  separent  et  se 
retrouvent  dans  une  cellule-fille  differente 
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- 


s cellules  filles  ont  chacune 


yvalent 


chromosomes  (cellules 
diploi'des),  et  exactement  le  meme  patrimoine  genet  que 


que  la  cellule-mere. 


'outes  les  cellules  de  I'organisme,  qui  derivent  par  mitose 
de  la  cellule  initiale  formee  lors  de  la  fecondation,  ont 
toutes  I'ensemble  des  genes  caracteristiques  de  I'individu. 


Pourtant  I'organisme  est  contitue  de  nombreuse  cellules 
aux  fonctions  tres  differentes  : une  cellule  musculaire  est 
par  exemple  tres  differente  d'une  cellule  de  la  peau. 

La  difference  tient  a I'expression  des  genes,  qui  ne  sont 
jamais  tous  exprimes  (traduits  en  proteines). 

Par  exemple  les  genes  de  I'hemoglobine,  proteine 
caracteristique  du  globule  rouge,  ne  s'expriment  que  dans 
les  cellules  precurseurs  du  globule  rouge 
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L’organisme  enter  derive  d’une  ce®ule?  le  zygote  ou  ceuf, 
qui  resulte  de  la  fecondaion,  fusion  d’un  gamete  male  et 
d’un  gamete  femelle. 

Chaque  gamete  doil  apporter  N chromosomes  ( 1 de  chaque 
paire)  pour  que  le  zygote  comporte  les  2 N chromosomes 
caracteristiques  de  r espece. 

• • 

Les  gametes  sont  dits  HAPLOIDES  (N  chromosomes), 

• • 

alors  que  toutes  les  autres  cellules  sont  DIPLOIDES  (2N 
chromosomes) 
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LA  MfrOSE  ASSURE  LE  PASSAGE  DE  LA  DIPLOifDIE  A L’HAPLOIDIE 

("2)  appariement  des 

chromosomes  homolog  ues 


2Q-- 


Q/2-- 


(jT)  cheque  paire  se 
place  a I'dquateur 
du  fuseau  de  division 


0T)  separation 
des  deux 
chromosomes 
de  cheque  paire 


(7T)  4 cellules  it  n chromosomes 
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Nous  ressemiblons*  plus  ou  JHeftes,  a nos  % parents  *nous 
avons  herite  de  chacun  d’eux  de  la  moirae  de  leurs  genes 
(1  chromosome  de  chaque  paire) 

Nous  ressemblons  aussi;  plus  ou  ffioins,  a nos  freres  et 
sceurs,  qui  ont  eux  aussilherite  deta  mope  des  genes  de 
chaque  parent  Mais  s|  nous  sommes  malgre  toufftres 
differents  de  nos  freres  et  sceurs,  c’est  parce  que  nos 
parents  ne  nous  ont  pas  transmis  les  memes  genes. 


Cela  est  lie  au  brassage  des  genes  lors  de  la  meiose, 
qu’on  peut  considerer  a 2 niveaux  : 
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sex  lie  lies. 


Imaginons  1 frere  et  une  soeur  : 

-Imaginons  que  le  gargon  resulte  de  lalfusion  de  2 gametes  contenant 
exclusivement  des  chromosomes  paternels  de  ses  parents 

- Imaginons  que  la  fille  resulte  de  laSrusion  de  2 gametes  contenant 
exclusivement  des  chromosomes  maternels  de  ses  parents 

- Lefrere  et  la  soeur  n'aurait  rien  en  commun  et  n'auraient  aucune 
raison  de  se  ressembler.  En  revanche  il  probable  que  le  gargon 
ressemblerait  a ses  2 grands-peres  et  la  fille  a ses  2 grand-meres..., 

En  pratique  les  gametes  contiennent  un  melange  de 
chromosomes  paternels  et  maternels  et  cela  est  vrai 
pour  les  2 parents  : les  possibilites  dissociation  sont 
innombrables  (223  ) pour  chaque  gamete,  a fortiori 
pour  chaque  zygote. 
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rjgu 


jerne  niveau  : 

r bi 


e entre  cnromosomes 

les  chromosomes  des  gametes  contiennent  en 
des  genes  du  chromosome  paternel  et  des  genes 
chromosome  maternel 
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THOLO 


Anomalies  chromosomiques 


Maladies  genetiques  ou  hereditaires  (anomalies  de  genes) 
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: chromosomes 
sans  chromosome  21  (22 


chromosomes), 
chromosomes). 

-jja  fecondation  avecje  premier  gamete  conduit  a in  zygote 
avec  3 chromosomes  2fflHtrisomie  2u  avec  un  phenotype 
particulier  (syndrome  de  Down  ou  mongolisme). 

Le  caryotype  met  en  evidence  la  trisomie  21  (possible 
diagnostic  prenatal) 

-Ca  fecondation  avec  le  second  conduit  a une  monosomie  21, 
qui  n'est  pas  viable. 


En  fait  ces  aberrations  dans  le  nombre  de  chromosomes  sont 
assez  frequentes  mais  le  plus  souvent  non  viables  (fausses 
couches  precoces) 
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-Deletion  f (il  manque  tine  partie  dlfin  chromosome,  visible  atf 
caryotype)  .|tx.  Maladie  du  erf  du  chat  par  deletion  dlane  partie 
du  chromosome  N°5 


-Translocation  : echange  de  materiel  entre  2 chromosomes  non 
homologues.  Des  techniques  particulieres  de  cytogenetique 
permettent  de  les  mettre  en  evidence 
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dans  une  cellule  particuliere. 

Nombreux  exemples  en  cancerologie  et  hematologie,panomale 
pouvant  etre  responsable  ou  participer  au  phenotype  cancereuxl 

leucemie  myeloi'de  chronique  ■ caracterisee  par  le 
« chromosome  Philadelphie  » qui  resulte  d'une  t(9,22)  c-a-d  une 
translocation  entre  un  chr  N°9  et  un  chr  N°22  dans  une  cellule 
precurseur  des  cellules  sanguines. 


(cassure  des  chr  9 et  22  et  echange  des  fragments  de 
chromosomes).  Mise  en  evidence  par  caryotype  sur  cellules 
sanguines 
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- (micro)deletions  (un  ou  quelques  nucleotides  manquent  dansje 
gene,  ce  qui  modifie  sa  sequence) 

- addition  : un  nucleotide  est  ajoute  et  modifie  completement  la 
sequence  des  triplets  et  done  des  AA  de  la  proteine 

-Mutations  par  remplacement  de  nucleotide 


Y.LAMBREY-  genetique-IFSI-2006 


41 


http://www.jesuisetudiant.com  N'hesitez  Pas  de  Visiter  Notre  Site  Un  assistant  Scolaire  Polyvalent 


- Eflle  pvBeflotyf  e (|es  marifestatloras  lie  (a 
maladie) 


- EtHepe|a  tRansmission  (apre  geneaPogHfle) 

- Biologie  molecillal|e  : tres  nombfeuses  tecinipes, 
en  plein  developpementl  Pourde  nomSreuses 
maladies  les  genes  sont  en  effet  connus,  caifacterises, 
et  on  peut  les  etudier  directement  par  analyse  de  leur 
sequence.  Peut  p.ex  servir  au  diagnostic  prenatal^H 


Quelques  exemples  selon  le  mode  de  transmission 
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La  mucoviscidose  est  une 
maladie  grave  associant 
troubles  digestifs  et 
respiratoires.  Ces  troubles, 
qui  s'aggravent  avec  I'age, 
sont  dus  a une  viscosite 
excessive  des  secretions 
des  glandes  muqueuses  de 
I'organisme. 


1114  est  malade.  Or  aucun  de  ses  parents  n’est  malade. 

L’allele  mute  est  done  recessif. 

Chacun  de  ses  parents  (111.2  et  111.3)  est  heterozygote  pour  le  gene  mute. 

L’origine  genetique  de  la  maladie  est  connue  (mutation  sur  un  gene 
codant  une  proteine  de  transport  du  chlore,  appelee  CFTR  : a I'etat 
heterozygote,  la  production  par  le  gene  sain  est  suffisante) 
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- Gar§ons  et  filles  egalement  atteints  (different  de  recessif 
le  af  X) 

-Les  sujets  atteiiits,  homozygotes,  ne  produisent  que  des 
gametes  porteurs  de  franomalie  f tous leurs  enfants  heriteront  du 
gene,  ce  qui  est  sans  consequence  pathologique  si  "autre  parent  n’est 
pas  porteur. 


-Ces  maladies  sont  plus  frequentes  en  cas  de  consanguinite  (le  gene 
« malade  » circule  dans  la  famille) 


- 2 parents  heterozygotes  auront  14  d’ enfants  malades,  14  d’ enfants 
sains  non  porteurs,  Vi  d’ enfants  sains  heterozygotes. 
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L’hypothese  « allele  recessif  » n ’est  pas  invalide  par  I’etude  de  I’arbre 
genealogique. 

■ Mais  cela  voudrait  dire  qu’aux  generations  I,  II  et  III  les  personnes  malades 
|H  rencontrent  au  hasard  dans  la  population  un  individu  heterozygote. 

IUne  mutation  etant  un  evenement  toujours  rare,  c’est  statistiquement 
impossible.  L’allele  mute  doit  done  etre  considere  comme  dominant 


L'arbre  genealogique  ci- 
contre  indique  la 
transmission  dans  une 
famille  d'une  anomalie 
hereditaire,  la 
brachydactylie, 
caracterisee  par  des 
mains  a doigts  tres 
courts. 


•, — 

2 

> 4 

1.  ± 4 "L 

1 2 3 

4 5 6 
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- Souvent  les  homofygotes  Be  so||  pas  viables,  on  ne  rencontre  done 
que  des  heterozygotes  malades. 

- Leurs  gametes  : 50%  avec  gene  maladie,  50%  gene  normal 

- D’ou  50%  d’enfants  atteints  (ea  moyeifile,  si  r autre  parent  il’est  pas 
atteint  aussi) 

- |es  enfants  sains  ne  transmettent  pas. 


- Un  enfant  atteint  a toujours  un  parent  atteint  (sauf  neomutation  ou 
penetrance  incomplete) 


Ex.  choree  de  Huntington  : maladie  neurologique  gravissime  qui  ne  se 
manifeste  que  tardivement  dans  la  vie  (30-50  ans) ; le  gene  est  connu, 
le  diagnostic  evoque  cliniquement  peut  etre  confirme  par  biologie 
moleculaire  (etude  directe  de  l’anomalie  du  gene) 
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Ici  il  faut  considerer  les  caracteristiques  particulieres  des 
chromosomes  sexuelsHde  nombreux  genes  importants  sont  presents 
sur  le  chromosome  X mais  pas  sur  le  chromosome  Y. 

-Les  filles  (XX)  omt  2 alleles 
- Les  gar§ons  (XY)  n’en  ont  qu’un. 


En  cas  de  maladie  recessive  lee  a r X 

-Chez  les  filles,  Fatteinte  d’un  gene  est  compensee  par  le  chromosome 
sain  (sauf  rare  cas  d’homozygotie) 

- Les  gar§ons  porteurs  d’un  X atteints  sont  malades  puisque 
l’anomalie  n’est  pas  compensee  par  l’Y  (on  parle  d’hemizygotie) 
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A CM 

■ ■ ■ A6A  A 

Or-  Or 

Or  Or 

^ Jumeai 

Enfant 
a n alt  re 

JX 

Seuls  les  gargons  sont  touches  par  la  maladie. 

Un  gargon  malade  n’a  aucun  de  ses  parents  malade. 
L’allele  mute  est  done  recessif.  II  ne  peut  etre  porte  par 
le  chromosome  Y (son  pere  serait  malade) 

Le  gene  est  done  porte  par  le  chromosome  X 


Le  syndrome  de 
Lesch-Nyhan  est 
une  maladie 
hereditaire  rare, 
entrainant 
generalement  la 
mort  avant  la 
puberte.  Cette 
maladie  est 
caracterisee, 
entre  autres 
symptomes,  par 
une 

hypersecretion 
d'acide  urique. 
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- Seuls  les  gargons  sc#,  atteifits  (sauf  exceptioHeihomozygotie 
feminine) 

- Les  garfons  d’un  homme  atteiht  sont  tous  sains  (if  a transmis  son 
Y)|Mais  toutes  ses  filles  sont  conductrices  (il  a transmis  f X,  atteint) 


- La  moitie  des  gargons  des  femmes  conductrices  sont  atteints,  la 
moitie  de  leurs  filles  sont  conductrices. 


- En  cas  de  pere  hemophile  et  de  mere  conductrice,  1 fille  sur  2 sera 
hemophile,  1 gallon  sur  2 sera  hemophile.  Mais  il  s’agit  d’une 
eventualite  rare 
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